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GENETICKE TESTOVANI
JAKO DIAGNOSTICKY NASTROJ

Zdroj: Envatoelements

V chovu psu a kocek jsou genetické testy
jiz dlouhou dobu zavedenym nastrojem
pro identifikaci zadoucich i nezadoucich
genetickych variant spojenych S
konkrétnimi onemocnénimi. Pfispivaji tak
k udrZzeni zdravi mnoha plemen.
Zaclenénim genetickych vysledkd do
chovatelskych pland mohou chovatelé
nejen usilovat o vylou€eni spojeni, z nichz

by se mohli narodit potomci postizeni
dédiénymi chorobami, ale také zachovat
genomovou diverzitu v ramci plemene, coz
je stejné dllezity chovatelsky cil.

Také veterinarni lékafi mohou vyuZivat
stale se rozSifujici nabidku testl
poskytovanych laboratofemi, ktera
umoziiuje jednoduchym a minimalné
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invazivnim zplUsobem diagnostikovat nebo
vyloucit geneticky podminéna
onemocneéni.

V tomto ¢lanku bychom radi pfedstavili
vybér geneticky podminénych
onemocnéni pslt a kocek, ktera jsou ¢asto
relevantni v kazdodenni klinické praxi.

VysSetreni

K provedeni genetického testu potrebuje
specializovana laboratof vzorek DNA,
napfiklad krev v EDTA, stér ze sliznice
nebo chlupy s kofinky. Ne kazdy test Ize
provést z kazdého typu vzorku.

Analyza je zaméfena na Kkonkrétni
genetické varianty, které mohou
zpusobovat onemocnéni. Vysledek se
obvykle uvadi jako genotyp N/N (bez
sledované varianty), genotyp N/X
(pfenase€) nebo genotyp X/X (postizeny
jedinec), spolu s doplfujicim vysvétlenim
a uvedenim genu spojeného s testovanou
variantou.

Geneticky podminéna onemocnéni pst
a kocek a jejich vyznam v klinické praxi
Jednou z nejznaméjSich genetickych
variant, které mohou zpUsobovat klinické
problémy, je bezpochyby defekt MDR1.
Postihuje predev§im r{izna pastevecka
plemena a chrty a jejich kfizence, stejné
jako kocky plemene Maine Coon. Jeho
klinicky vyznam, zejména s ohledem na
mozné nezadouci ucinky nékterych léciv,
je dnes dobfe znam.DalSi skupinou
onemocnéni, u nichz muze byt vhodné
profylaktické genetické testovani, jsou
poruchy koagulace a predispozice ke
krvaceni. Nejznaméjsi je von
Willebrandova choroba (vVWD), jejiz typy 1
az 3 se vyskytuji u mnoha riznych plemen
psi a lze je detekovat prostfednictvim
raznych genetickych variant. Deficity
jednotlivych koagulaénich faktorq,
napfiklad faktoru VIII (hemofilie A), faktoru
IX (hemofilie B) nebo faktoru Xl, stejné

jako  predispozice k pooperacnimu
krvaceni, napfiklad u velkého Svycarského
salasnického psa a u rlznych plemen
koCek, mohou vést k neoCekavanym
komplikacim b&éhem chirurgickych zakrok
nebo po nich. Genetické testovani proto
muze v téchto pfipadech poskytnout
uzite¢né doplnujici informace.

Obr. 1: Lagotto Romagnolo
Zdroj obrazku: Envatoelements

Genetické varianty s negativnim dopadem
na zdravi naSich pacientd vSak neni tfeba
zvazovat pouze pfed terapeutickymi
zakroky. U mnoha klinickych pfiznakd by
méla byt geneticky podminéna
onemocnéni zahrnuta také do diferencialni
diagnostiky.

Klasickym pfikladem jsou zachvatova
onemocnéni u psu. Zatimco juvenilni
epilepsie (Lagotto Romagnolo), juvenilni
myoklonicka epilepsie (rhodésky
ridgeback) a juvenilni encefalopatie
(Parson Russell teriér a Jack Russell
teriér) jsou specifické pro urcita plemena,
Laforova epilepsie se mUze vyskytovat u
raznych plemen. Zvlastnosti tohoto
onemocnéni je pozdni nastup, pfiblizné
kolem sedmi let véku, tedy v obdobi, kdy
bychom prvni manifestaci vrozeného
onemocnéni nemuseli nutné ocekavat.

Také dalSi genetické mutace mohou
zplUsobovat zachvatova onemocnéni,
napfiklad episodic falling syndrome
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(Cavalier King Charles Spanél), kolaps
indukovany zatézi (rGzna plemena),
nekrotizujici meningoencefalitidu (mops) a
stftadava onemocnéni, jako je neuronalni
ceroidni lipofuscin6za (rdzna plemena).
Genetické varianty mohou byt zodpovédné
také za zachvatova onemocnéni kocek,
napfiklad epileptickou encefalopatii u
bengalskych  kotek nebo stfadavé
onemocnéni gangliosidézu, ktera se
vyskytuje u riznych plemen kocek.

Mezi zachvatovymi onemocnénimi a
ataxiemi existuje urgity prekryv pfiznaku.
Také zde by méla byt geneticky
podminéna onemocnéni u riznych plemen
pst rozhodné zahrnuta do diferencialni
diagnostiky, zejména pokud jsou pacienty
Sténata nebo velmi mladi psi.

Ataxie se muze objevit jiz ve velmi raném
véku, napfiklad u mnohocetné systémové
degenerace psu (€insky chocholaty pes a
kerry blue teriér), cerebelarni ataxie
(belgicky ovcak, pyrenejsky horsky pes a
spinone italiano) nebo  neonatalni
cerebelarni abiotrofie (bigl a madarsky
ohaf).

U anglického SpringrSpanéla se klinické
pfiznaky  fukosidézy, zavazného a
fatalniho  neurologického onemocnéni,
objevuji az ve véku 18 mésicu az Ctyr let.

Genetické varianty s nejvysSimi alelovymi
frekvencemi jsou malformace podobna
Dandy-Walkerové syndromu (eurasier) a
ataxie finskych honi¢l (norbotensky Spic a
finsky honi¢). Alelova frekvence vyjadfuje
relativni cdetnost, s niz se konkrétni
geneticka varianta neboli alela vyskytuje v
populaci.

ProtoZze tato onemocnéni zpusobuji
zavazné zmény CNS a nasledné tézké
klinické pfiznaky, které obvykle rychle
progreduji, predstavuje genetické
testovani uziteny a neinvazivni nastroj

pro diagnostiku a klinické rozhodovani u
pacientl postizenych plemen.

Genetické testovani je zvlasté vyznamné v
pfipadech, kdy by jinak bylo mozné
onemocnéni diagnostikovat pouze post
mortem, jako je tomu u degenerativni
myelopatie (DM) u rdznych plemen,
zejména velkych plemen, jako jsou
bernsky salasnicky pes, némecky ovéak a
hovawart.

DM se obvykle rozviji kolem osmého roku
véku a je spojena s podkozenim hornich
motorickych neuront, zpocatku
postihujicim panevni konc&etiny a pozdéji i
dalSi nervové struktury. Ataxie, slabost a
porucha propriocepce postupujici az k
paralyze vSech Ctyf koncetin, stejné jako
mocova a fekalni inkontinence,
charakterizuji zavazny progresivni pribéh
onemocnéni v obdobi Sesti az 24 mésicu.
Postizena mohou byt také mala plemena,
napfiklad trpasli¢i pudl.

Je dobfe znamo, Ze mnoho pfipadu
slepoty u mladych i dospélych psi lze
pfiCist  skupiné genetickych  variant
oznacCovanych jako progresivni retinalni
atrofie (PRA). Toto onemocnéni je dobfe
znamé nejen oftalmologim.

Pacienti s makularni dystrofii rohovky
(cobberdog, labradoodle a labradorsky
retrivr) nebo MOD (multiple ocular defects,
bobtail) naproti tomu vykazuji zcela
odlisné a mnohem méné specifické olni
pfiznaky.

PRA je dobfe zdokumentovana také u
mnoha plemen koCek a lze ji detekovat
jako geneticky defekt. Siamské koCky
mohou navic trpét primarnim hereditarnim
glaukomem, ktery je tfeba odlisit od jinych
onemocnéni spojenych se zvySenym
nitroo¢nim tlakem.

U modrookych koCek plemene Maine
Coon (obr. 2) s podezfenim na
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jednostrannou nebo oboustrannou
hluchotu Ize provést vySetfeni genetické
varianty v genu PAX3 a vyloudit tak tuto

Zdroj obrazku: A. Drensler

Také v dermatologické praxi muaze byt
uziteCné zvazovat geneticky podminéna
onemocnéni jako diferencialni diagnézy a
v pfipadé potfeby je vyloucCit genetickym
testovanim. Poruchy keratinizace se
vyskytuji napfiklad u digitalni
hyperkeratézy (bordeauxska doga, irsky
teriér, kromfohrlander), epidermolytické
hyperkeratozy (norfolksky teriér), ichtyézy
| a Il (americky buldok, zlaty retrivr a
goldendoodle) a syndromu vrascitého psa
(némecka doga).

Hereditarni nazalni parakeratéza (HNPK)
se pomérné Casto  vyskytuje u
labradorskych retrivri a dalSich plemen.
Je spojena s genetickou variantou, ktera
obecné zpusobuje mirné klinické pFiznaky,
avsak \ extrémnich pfipadech
postihujicich arterie muze mit fatalni
nasledky.

Dermatomyozitida  (kolie, shetlandsky
ovCak) a junkéni epidermolysis bullosa
(némecky kratkosrsty ohaf) mohou byt

podkladem onemocneéni
charakterizovanych erozemi a tvorbou
krust. Exfoliativni kozni lupus

erythematodes u némeckych kratkosrstych
ohafit a madarskych ohafi je rovnéz
zpUsoben genetickou variantou.

Vzhledem k zavaznosti klinickych pfiznaku
a nedostatku moznosti IéCby musi byt
postizeni psi Casto  eutanazovani.
Diagnosticka jistota ziskana genetickym
testovanim muze toto obtizné rozhodovani
usnadnit.

Genetické pfi¢iny je tfeba zvazovat také
pfi vySetfovani internich pacientl. Mezi
nejznaméjsi  pfiklady patfi dilatacni
kardiomyopatie (DCM) u ruznych plemen
psU a hypertroficka kardiomyopatie (HCM)
u nékterych plemen kocek. Genetické
testovani ma v3ak v téchto pfipadech
vyznam pfedevSim pro chovatelska
rozhodnuti.

Pro diagnostiku a planovani Iécby jsou
vyznamngéjsi geneticky podminéna
onemocnéni mocového aparatu a jater.
Cystinurie se vyskytuje u mnoha plemen
psu a kocek i jejich kfizencl a je spojena s
velkym mnozZstvim genetickych variant.
Mutaci podminéna hyperurikosurie,
nezavisla na plemeni, muze byt rovnéz
priCinou tvorby mocovych krystald a
kamenu.

Polycystické onemocnéni ledvin (PKD) je
znamou pficinou chronického onemocnéni
ledvin u kocek rGznych plemen a u psu,
zejména bulteriérd. Familiarni nefropatie u
samojedl, cockapoo a ruznych plemen
Spanélld mize rovnéz vést k chronické
poruse funkce ledvin.

ZvySena aktivita jaternich enzym( muze
byt zplsobena onemocnénim z ukladani
médi u plemen Cobberdog, dobrman,
labradorsky  retrivr, Labradoodle a
bedlingtonsky teriér, stejné jako
glykogenézou u finského laponského psa,
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Svédského laponského psa, Svédského
vallhunda a curly coated retrivra.

ZvétSeni sleziny u riznych plemen psu
(cobberdog, baseniji, bigl, cairn teriér,
labradoodle, labradorsky retrivr, mops a
west highland white teriér) mize souviset
s hereditarnim deficitem pyruvatkinazy a
naslednou chronickou regenerativni
hemolytickou anémii.

Z uplné jiného pohledu muze byt v klinické
praxi zajimava takeé geneticka
predispozice k obezité u flat coated
retrivrll, labradoodli a labradorskych
retrivri. Tato predispozice je zplUsobena
genetickou  mutaci. Znalost tohoto
dédicného stavu neméni terapeuticky
pfistup: |éCba obezity stale vyZaduje
kalorickou restrikci. Maijitelé postizenych
psU jsou vSak casto ochotnéjSi problém
fesit, pokud chapou, Ze existuje geneticka
predispozice, nez kdyz celi pocitim
sebeobvifiovani.

Zaver

Znalost dédi¢nych onemocnéni u riznych
plemen a cilené chovatelské programy
podporované genetickym testovanim jiz
vedly k vyznamnému zlepSeni, napfiklad
pfi snaze o omezeni PRA u zlatych a
labradorskych retrivrd. Je vSak dulezité
mit genetické defekty a jejich vliv na zdravi
psU a ko¢ek na paméti také v kazdodenni
klinické praxi.

U mnoha Kklinickych  pfiznakl a
diagnostickych otazek by méla byt
vrozena onemocnéni  zahrnuta do
diferencialni diagnostiky. Pfi planovani
anestezie, chirurgického zakroku a IéCby
muze znalost konkrétnich genetickych
variant u nékterych plemen pomoci
minimalizovat riziko komplikaci. Genetické
testovani je jednoduché, neinvazivni a
nakladové efektivni.

NASE GENETICKE SLUZBY

* vice nez 400 testd rlznych genetickych
variant

* panely podle komplexu pfiznak

* panely specifické pro jednotliva plemena

* LABOGenetics XXL (zvlasté vhodné pro
psy smiSenych plemen)

Kompletni portfolio:
https://laboklin.com/en/products/geneti
csl/

Dr. Angelika Drensler,
Dr. Christoph Beitzinger
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